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INTRODUCCION

El término de miopatia puede servir para
designar todas las enfermedades del misculo;
pere ¢s habitual rescrvarlo para las distrofias
musculares progresivas. El término  distrofias
musculares progresivas presenta la ventaja de
reunir los clementos fundamentales que carac-
terizan a cste grupo de afecciones; sc trata de
procesos degenerativos, propiamente muscularces,
de evolucidn lenta, pero progresiva € irreversible
y de ctiologia desconocida, pero en los cuales se
encuentra & veces un caracter hereditarioS, El
proposito del presente trabajo, es reportar un
estudio cfeectuado en el Centro Nacional de Re-
habilitacion Dr. Humberto Araya Rojas cn una
familia costarricense de la ciudad de San José,
que presenta distrofia  muscular  progresiva.

MATERIAL Y METODOS

Se cfectuaron al propdsitus, y posterior-
mente, al resto de su familia los siguientes exa-
menes:  Aldolasa, Deshidrogenasa  Ldetica
(D.HLL.} Creatina-Fostokinasa (C.P.K.}), Transa-
minase Glutdmico, Oxalacética {TSGO), Transa-
minasa Glutimico Pirtvica {TGP); se usaron sue-
ros sin hemdlisis y tomados con fa mayor pre-
caucion para no producir trauma al tejido y con
dlo no clevar aingan nivel enzimatico especial-
mente la C.P.K,; Tos métodos que se usaron para
cada una de las enzimas respectivamente fucron:
Aldolosa (Sibbley and Lehninger modificado
Normal: 2.8 USLfcc scg. Sigma Laboratories
BH.L. (Cabaud-Wroblewski modificado! Nor-
mal 200-500 Ufcc seg. Dade Laboratories),

Subdireclor Laboretorio Clinivo Howpital William Allen,
. Subjrfature Laboratorio Cilinico Contro Nal, Rehgbilita-
cidn Dr, Humberlo Arave Rojas,
ax¥ Midica Asistente Fisigtria Condra Nucional dv Kehabili
tacidn Dr. Humberio Arava Rojos,

C.PK. {(Método Fotocolorimétrico seg. Sigma
Laboratories Normal de 0-20 Ufec } T.S.G.O.
(Reitman-Frankel'® Normal de 8-40 Ufcc seg.
Dade Laboratories), T.S.G.P. {Reitman-Fran-
kel’® Normal de 5-30 Ufcc seg. Dade Laboro-
tories). Tanto al propdsitus como a los familia-
res se les realizo también estudio electromiogri-
fico. No se pudo efectuar estudios en otros fa-
miliares, ya que estos pacicntes fueron abando-
nados por sus padres y estos no se pudieron loca-
lizar, tampoco otros familiares cercanos. Propé-
stus: H.8.Q. Masculino, 12 afios, procedente de
Zapote. Paciente que a los seis afios de edad
inicia su padecimiento caracterizado por dificul-
tad a la marcha, debilidad de miembros inferio-
res al sentarse en una silla o en el suelo; presen-
taba ademas dificultad para adoptar la posicién
de pic con caidas frecuentes, Actualmente este
pacicnte se encucntra en silla de ruedas.

RESULTADOS

Los resultados obtenidos en el propositus
fucron los siguicntes: CPK (creatin-fosfokinasa
98 Ujcc), DHL (deshidragenasa lictica 260
Ujec), Aldalasa-1?7  Ulee, TSGO=26 Ufcc,
TSHP=18 Ufcc. El estudio electromiografico
revelo ondas bifdsicas y wrifdsicas de amplitud y
duracion disminuidas, asf como patrdn de inter-
ferencia completo con esfuerzo minimo, lo que
es compatible con miopatia tipo distrofia mus-
cular. Los resultados del resto de los familiares
sc observan en la tabla uno. Del total de cinco
familiares estudiados, actualmente dos presen-
tan sintomatologla como en ¢l propésitus y dos
clinicamente asintomaticos pero sus estudios
clectromiograficos revelan 4ue son sugestivos de
ung distrofla muscular ¢ ~aresiva, (Ver tabla
adjunta).
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TABLA 1
Transarninasa Transaminasa
Creatinina Léctieo Giutémico Giutimica

Relacién Familiar Fostfokinasa Dahidrogenass Aldolasa Oxalacktica Pirvica

con »l Propdsitus Ylee Wee UslL/cc Lifec Ulec Elsctromiograma
HERMANO ]"s*gsu‘j,ic 760U /e 38 USL/ce 42 Ufee 40 Ufee POSITIVA
HERMANO 4 Ujec 100 Ufce 16,5 Ufce 16 Ufee 4 Ujee POSITIVA
HERMAND 8 Ufce 100G Ufee 125 Ulee g Ulee 4 fee POSITIVA
HERMANO Mt 1.640 Ufec 46.5 Ufee 56 Ufee 76 Ufee POSITIVA
DISCUSION fibras musculares en el sine de la unidad motora

Tres teorias han sido propuestas para expli-
car la patogénesis de las distrofias musculares:
1. Suministro anormal en la microvasculariza-
ciébn del misculo. 2. Influencia anormal de la
neurona al miscilo. 3. Defecto genético a nivel
de las membranas superficiales4.

Algunos investigadores han tratado de invo-
lucrar algunas enzimas como las Transaminasas
Glutamico Pirivica y Oxalacética al igual que la
Lactico Deshidrogenasa, en problemas de dis-
trofias musculares, pero al no ser €stas especifi-
cas, o sea que también aparecen en otras condi-
ciones patologicas han perdido su valor en este
sentido. Un mejor valor diagnastico enzimatico,
nos han dado los estudios realizados por ciertos
autoresS® sobre la Aldolasa y Ia C.P.K. (Creatin-
fosfokinasa), con respecto a las distrofias muscu-
lares, dando resultados favorables especialmente
la C.P.K. que es la que mas se incrementa y ade-
mds es de una ayuda valiosa en lo que respectala
deteccion de mujeres portadoras en familias,
siendo que ambas enzimas se halian en otras
condiciones neuromusculares? no son tan espe-
cificas, sin embargo se ha visto que en la detec-
cion de portadores y posibles portadores, la
C.P.X. dié mejores resultados que la Aldolasa.
Tanto la Aldolasa como la C.P.K. son importan-
tes en el diagndstico enzimdtico de las distrofias
musculares progresivas y su incremento es im-
portante para distinguir entre varios tipos de dis-
trofia?. Las elevaciones de enzimas séricas en las
distrofias musculares representan el dafio a célu-
las musculares y son cl reflejo de 1a severidad del
proceso distrofico®, La C.P.K. come valor aisla-
do no puede distinguir a distrofia muscular pro-
gresiva de otros desérdenes neuromusculares. Lo
logico es llevar el analisis enzimatico ligado al
estudio electromiografico3, La afeccidn de las

es irregular en el curso de las miopatias. Un sig-
no negativo en el estudio electromiografico ¢sla
ausencia de fibrilaciones, pues son caracteristicas
de una lesion neurdgena. Otros criterios son in-
constantes. La duracién del potencial esta dismi-
nuido; solamente en un estudio de atrofia muy
impartante disminuye el ndmero de unidades
motoras. Por altimo, en ciertos casos, el poten-
cial normal de contraccion va seguido de una se-
rie de contracciones mas débiles que van dismi-
nuyendo de intensidad®. Otros estudios enzima-
ticos mas recientes se¢ han efectuado tales como
la excreston normal y la concentracion en sucro
de Carnitina en pacientes con distrofia muscular
de Duchenne, sugieren que esta sustancia escapa
poco en este tipo de distrofias. La Carnitina es
transformada a B-metil-colina, pero cuando se ha
administrado Carnitina en forma experimental,
sélo el 2% de esie compuesto aparcce en la ori-
na, esto no ha sido probado hasta que no sc ana-
lice directamente la B-mctil-colina en orina?.

CONCLUSIONES

L.z importancia dcl presenie trabajo radica
en hacer nolar que 1anto los cstudios clinicos,
enzimaticos y electrontiograficos son dignos de
tomarse en cucnla para realizar un diagnostico y
detectar aquelios pacienies portadores o sugesti-
vos de padecer distrofia muscular progresiva y
ast poder dar un mejor pronastico de la enferme.
dad.

RESUMEN

Se estudian 5 hermanos, se les efcctian es-
tudios cnzimaticos (C.P.K., D.H.L., aldolasa,
TSGO, TSGP}, clectromiograficos y clinicos,
De los 5 pacientes estudiados 3 presentan la
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miopatfa demostrada tanto clinicamente como
por electromiografia y estudios enzimdticos y 2
de ellos clinicamente asintomdticos, aunque sus
estudios electromiograficos fueron sugestivos de
distrofia muscular progresiva.
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